





















































身長64.5cm（-1.3SD）　体重　6.8kg （-1.3SD）　頭囲42.0cm (-0.7SD)　胸囲 42.0cm (-0.8SD)
人見知りはなく、いつもにこにこしています．
眼球運動に異常はなく、顔貌も特に異常はありませんでした．
皮膚を引っ張っても伸びすぎることもなく、臍の異常もありませんでした．
仰向けに寝かせると、上肢も下肢も床から上げることがなく、太腿も床から離れず、カエル肢位をとっていま
した．
体がとても柔らかく、体を曲げると、足の踵が耳にくっついてしまいます．
腕を首にまきつけるようにすると、肘が顎のラインを越えてしまう、スカーフ徴候がみられました．
筋肉自体も触るととても柔らかい印象を受けます．
仰向けから、腕をもって引き起こしてくると、上肢が完全に伸びきってしまい、頭が後屈してしまって、つい
てきませんでした．
腱反射は上下肢ともにありますが、少し減弱していました．
顔に布をかけてもとらず、両手をあわせる動作もありませんでした．おもちゃには手を伸ばしますが、つかみ
ませんでした．
課題シート
2017-S7-T1-4
抱っこしにくい
シート5
お父さんとお母さんは、担当の先生から検査結果に異常があると説明をされました．
先生から「はじめちゃんは、筋肉の病気の可能性があります．脳にも異常があるようです．」と言われて、お
母さんはテレビのニュースで見た車いす姿の少年が頭に浮かび、「歩くことができないの？」と頭が真っ白に
なってしまいました．
疑われる病気の名前を聞き、診断を確定するには遺伝子検査という方法があると説明を受けましたが、「遺伝
ということは、自分が原因なのかしら」「もう一人子どもが欲しかったけれど、無理なのかしら」など、次か
ら次へと疑問で頭が一杯になりました．
課題シート
2017-S7-T1-4
抱っこしにくい
シート6
遺伝子検査により、はじめちゃんは診断されました．
お父さんとお母さんは、聞いた時には落ち込みましたが、はじめちゃんの笑顔を見ていたら、落ち込んでいる
暇はないと思うようになりました．
先生からも「理学療法などできることは一杯ある」と聞き、発達の手助けをするため、2週間に1回、理学療法
にも通い始めました．また、「筋肉の病気は治る時代になってきたんだよ」という話も聞き、治験などの情報
を得るために、患者会に入会しようとも思っています．
はじめちゃんは2歳になり、お座りまでできるようになって、お父さんとお母さんは大喜びです．お父さんと
お母さんは、次の子のために、遺伝カウンセリングも近々受けようと考えています．
